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Introducción:  El  glaucoma  congénito  primario  (GCP)  se  caracteriza  por  un  desarrollo  anormal
del ángulo  con  manifestaciones  desde  el  nacimiento  o  en  los  primeros  meses  de  vida.
Objetivo: Describir  las  características  epidemiológicas  de  pacientes  con  GCP  de  la  Asociación
para Evitar  la  Ceguera  en  México.
Métodos:  Se  revisaron  los  expedientes  clínicos  de  pacientes  con  diagnóstico  de  glaucoma  con-
génito (GC)  durante  el  periodo  de  enero  de  2007  a  julio  de  2012.  Las  características  descritas
fueron sexo,  edad,  antecedente  familiar  de  GC,  consanguinidad  y  bilateralidad.  Asimismo  se
estudiaron  los  casos  asociados  con  otra  enfermedad  ocular  o  sistémica.
Resultados:  Se  analizaron  42  casos  con  GC,  el  45%  correspondieron  a  GCP,  en  este  grupo  fue
más frecuente  el  sexo  masculino  (79%),  la  bilateralidad  se  presentó  en  el  58%  y  el  84%  fueron
casos únicos.  En  23  casos  (54%)  el  GC  estuvo  asociado  con  otra  enfermedad  ocular  o  sistémica.
Conclusiones:  Los  resultados  de  este  estudio  son  similares  a  lo  reportado  en  la  literatura.  Es
importante  realizar  una  exploración  oftalmológica  y  sistémica  detallada  para  determinar  si  el
GC es  de  origen  primario  o  asociado  a  otra  enfermedad  ocular  o  sistémica.  En  este  estudio  los
casos de  GCP  fueron  en  su  mayoría  esporádicos.




Clinical  characteristics  in  congenital  glaucoma,  «Asociación  para  Evitar  la  Ceguera
en  México»:  5  years’  reviewenital  glaucoma  (PCG)  is  characterized  by  a  developmental  abnor-
ting  at  birth  or  early  childhood.
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Methods:  A  retrospective  chart  review  was  performed  with  patients  diagnosed  with  congenital
glaucoma  (CG)  between  January  2007  to  July  2012.  We  analyzed  gender,  age,  family  history  of
CG, consanguinity  and  laterality,  also  if  glaucoma  was  associated  with  another  ocular  disease.
Results:  There  were  42  cases  with  CG,  45%  corresponding  with  PCG,  this  disease  was  more
common in  males  (79%),  we  found  bilaterality  in  58%  and  84%  were  sporadic  cases.  We  also
found 23  cases  (54%)  of  CG  associated  with  another  ocular  or  systemic  disease.
Conclusions:  Our  results  are  similar  to  those  reported  in  the  literature.  It  is  important  to  per-
form a  detailed  ophthalmological  and  systemic  evaluation  to  determine  whether  CG  is  primary
or associated  with  another  ocular  or  systemic  disease.  In  this  review  sporadic  cases  of  PCG  were
more common































El  glaucoma  congénito  primario  (GCP)  se  caracteriza  por  el
desarrollo  anormal  del  ángulo,  ocasionando  el  aumento  de
la  presión  intraocular,  dan˜o  en  el  nervio  óptico  y  pérdida
de  visión  de  manera  permanente1.  Después  de  la  catarata,
es  la  causa  más  importante  de  ceguera  en  la  infancia,  cons-
tituyendo  el  5%  de  los  casos  de  ceguera2. La  enfermedad
se  maniﬁesta  en  la  etapa  neonatal  o  en  el  periodo  lactante
con  síntomas  como  fotofobia,  epífora,  buftalmos,  megalo-
córnea,  edema  y  opacidad  corneal,  rotura  de  la  membrana
de  Descemet  (estrías  de  Haab),  miopía  elevada  con  astigma-
tismo  y  dan˜o  del  nervio  óptico1,3.
La  incidencia  varía  de  acuerdo  a  las  poblaciones,  en  Ara-
bia  Saudita  se  estima  una  incidencia  de  1  en  2,500  mientras
que  en  países  de  occidente  es  variable  entre  1  en  10,000  a
1  en  30,0001.  Aproximadamente  el  60%  son  diagnosticados
a  los  6  meses  de  edad  y  el  80%  dentro  del  primer  an˜o  de
vida;  en  la  literatura  se  describe  predominio  en  los  hombres
(65%)  y  el  involucramiento  usualmente  es  bilateral  (70%)2.
La  mayoría  de  las  casos  son  esporádicos,  es  decir  sin  agre-
gación  familiar;  cuando  se  hereda  se  transmite  como  un
rasgo  autosómico  recesivo,  el  cual  es  más  común  en  ciertas
poblaciones  consanguíneas1,2.
Se  han  identiﬁcado  genes  responsables  de  la  entidad,
como  CYP1B1  y  LTBP24.  EL  gen  CYP1B1  es  responsable  de
la  enfermedad  por  lo  menos  en  algunos  casos  esporádicos  y
familiares.  Este  gen  codiﬁca  para  una  enzima  del  citocromo
P450  y  la  prevalencia  de  la  mutación  varía,  encontrándose
presente  hasta  en  el  100%  de  los  casos  en  Arabia  Saudita
y  Eslovaquia,  en  el  50%  en  Brasil,  en  el  40%  en  India,  y
en  el  20%  en  Indonesia  y  Japón.  En  la  población  mexi-
cana  la  frecuencia  de  mutación  en  CYP1B1  es  menor  del
10%3.
Estudios  en  familias  pakistaníes  con  GCP  han  reportado
un  nuevo  locus  donde  se  localiza  el  gen  LTBP2. Se  han  repor-
tado  mutaciones  homocigotas  en  estas  familias,  también  en
gitanos  y  en  iraníes,  mientras  que  en  Arabia  Saudita  y  en
India  se  ha  descartado  la  presencia  de  mutaciones  en  dicho
gen.  Estos  hallazgos  apoyan  que  la  incidencia  de  mutacio-





DEl  GCP  habitualmente  es  una  enfermedad  solo  ocular,  no
e  asocia  con  alteraciones  sistémicas.  En  ocasiones  puede
anifestarse  desde  el  nacimiento  con  ciertas  enfermeda-
es  como  neuroﬁbromatosis  1,  síndromes  de  Down  y  Turner.
n  otros  casos  el  glaucoma  se  puede  manifestar  desde  el
acimiento,  sin  embargo,  los  pacientes  presentan  caracte-
ísticas  oculares  correspondientes  a  otras  enfermedades  por
o  que  se  considera  en  estos  casos  como  un  glaucoma  secun-
ario.  Tal  es  el  caso  de  las  disgenesias  del  segmento  anterior
 aniridia.
bjetivo
escribir  las  características  epidemiológicas  de  los  pacien-
es  con  GCP  de  la  Asociación  para  Evitar  la  Ceguera  en
éxico.
étodos
e  disen˜ó un  estudio  observacional,  descriptivo,  transversal
 retrospectivo.  De  acuerdo  a la  base  de  datos  del  Servi-
io  de  Genética  se  hizo  el  análisis  descriptivo  de  todos  los
acientes  con  diagnóstico  de  glaucoma  congénito  que  fue-
on  atendidos  durante  el  periodo  de  enero  de  2007  a  julio  de
012.  Las  características  descritas  fueron  sexo,  edad,  ante-
edente  familiar  de  glaucoma  congénito,  consanguinidad  y
ilateralidad.
esultados
e  analizaron  42  casos  de  los  cuales  19  (45%)  correspondieron
 GCP  y  23  (54%)  fueron  casos  de  glaucoma  congénito  secun-
ario  o  asociado  a  otra  enfermedad  ocular  o  como  parte  de
nfermedades  sistémicas.
De  los  19  casos  de  GCP  el  79%  (15/19)  fueron  del  sexo
asculino  y  el  21%  (4/19)  del  sexo  femenino.  El  rango  de
dad  fue  desde  recién  nacido  hasta  los  5  an˜os,  con  un  pro-
edio  de  6  meses;  la  edad  promedio  del  diagnóstico  fue  de
1.6  meses.  En  el  58%  la  enfermedad  se  presentó  de  forma
ilateral  en  comparación  con  el  42%  en  que  fue  unilateral.
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rénito  primario.  AR:  autosómico  recesivo;  GC:  glaucoma
ongénito;  GCP:  glaucoma  congénito  primario
ueron  casos  únicos  y  solo  en  el  16%  (3/19)  se  estableció
erencia  autosómica  recesiva  (2  casos  con  hermanos  afecta-
os  y  ambos  padres  sanos;  uno  de  los  casos  con  antecedente
e  endogamia)  (ﬁg.  1).
En  el  grupo  de  pacientes  con  glaucoma  congénito  aso-
iado  a  otra  enfermedad  ocular  o  sistémica  encontramos
o  siguiente:  11  casos  (11/23,  47%)  asociados  a  disgenesia
el  segmento  anterior;  8  casos  (8/23,  34%)  con  enfermedad
istémica  y  4  casos  (4/23,  17%)  con  glaucoma  congé-
ito  asociado  a  otra  enfermedad  ocular  (ﬁg.  2).  De  los
1  casos  asociados  con  disgenesia  del  segmento  anterior  3
e  correspondieron  con  anomalía  de  Axenfeld-Rieger,  2  con
nomalía  de  Peters  y  en  6  casos  no  se  pudo  clasiﬁcar  en  un
uadro  deﬁnido.
De los  4  casos  asociados  con  otra  enfermedad  ocular,
ueron  3  con  aniridia  y  uno  asociado  a  distroﬁa  corneal.El  diagnóstico  de  este  grupo  de  pacientes  se  estableció
espués  de  una  valoración  oftalmológica  detallada,  inclu-
endo  exploración  bajo  anestesia.









igura  2  Clasiﬁcación  del  GC  asociado  a  otra  enfermedad.
























úV.  Cortés-González,  C.  Villanueva-Mendoza
Como  ya  se  mencionó,  8  casos  estuvieron  asociados  con
nfermedad  sistémica.  Cuatro  con  entidades  bien  deﬁnidas,
as  cuales  fueron  neuroﬁbromatosis  tipo  1,  síndrome  de  Tur-
er,  síndrome  de  Robinow  y  síndrome  de  Duane  familiar.
n  los  otros  4  casos  no  se  pudo  establecer  un  diagnóstico
eﬁnitivo  ya  que  solo  se  presentó  una  alteración  sistémica
ara  cada  uno  de  los  pacientes,  y  estas  fueron:  comunica-
ión  interventricular,  estenosis  pulmonar,  malformación  de
iembro  pélvico  y  elevación  de  enzimas  hepáticas.
iscusión
os  resultados  del  grupo  de  pacientes  con  GCP  conﬁrman
ue  este  padecimiento  se  presenta  con  mayor  frecuencia  en
l  sexo  masculino  (79%)  y  es  más  común  que  la  enfermedad
ea  bilateral  (58%).  Estas  características  son  similares  a  lo
eportado  en  la  literatura  de  otros  países,  por  ejemplo  el
studio  de  Papadopoulos  et  al.  reporta  un  63%  de  predominio
n  sexo  masculino  y  bilateralidad  en  el  62%.  Por  otro  lado,
a  edad  promedio  del  diagnóstico  fue  semejante,  en  nuestro
studio  de  11.6  meses  y  lo  reportado  por  Papadopoulos  et  al.
e  11.3  meses5,6.
En  este  estudio  la  mayoría  de  los  casos  (84%)  fueron
nicos,  esto  es  diferente  a  otras  poblaciones  que  reportan
n  mayor  número  de  casos  familiares  con  etiología  auto-
ómica  recesiva.  Cabe  mencionar  que  nuestro  análisis  está
asado  solo  en  los  antecedentes  familiares  y de  acuerdo  a
a  genealogía,  por  lo  que  sería  importante  realizar  estudios
oleculares  de  todos  los  casos  para  determinar  si  el  gen
esponsable  de  la  entidad  corresponde  al  reportado  en  la
iteratura  y  que  es  determinante  de  herencia  autosómica
ecesiva.
Es  importante  sen˜alar  que  todos  los  pacientes  inicial-
ente  fueron  diagnosticados  con  glaucoma  congénito  por  la
resencia  de  características  como  megalocórnea,  buftalmos
 estrías  de  Haab.  Sin  embargo,  el  54%  (23/42)  correspon-
ieron  a  glaucoma  congénito  asociado  o  secundario  a  otra
nfermedad;  en  estos  casos  la  exploración  oftalmológica
etallada  fue  de  gran  importancia  para  deﬁnir  las  carac-
erísticas  oculares  de  la  enfermedad  de  base.
Con  este  estudio  también  conﬁrmamos  que  el  GCP  habi-
ualmente  no  se  asocia  con  enfermedad  sistémica,  es  decir,
o  es  una  entidad  sindrómica.  En  los  pacientes  con  enferme-
ad  sistémica,  el  glaucoma  es  parte  de  la  entidad,  como  es  el
aso  de  la  neuroﬁbromatosis  tipo  1  en  donde  se  ha  reportado
a  presencia  de  glaucoma  hasta  en  un  16-50%,  especialmente
n  aquellos  pacientes  con  involucramiento  orbitofacial.
onclusiones
os  pacientes  con  glaucoma  congénito  requieren  de  una
aloración  oftalmológica  detallada  con  el  objeto  de  deﬁ-
ir  si  se  trata  de  una  enfermedad  primaria  o  secundaria.
simismo  la  valoración  sistémica  puede  descartar  la  posi-
ilidad  de  asociación  con  otras  enfermedades  de  base.  El
enetista  tiene  un  papel  importante  en  la  valoración  de  los
acientes,  y  el  asesoramiento  dependerá  de  un  diagnóstico
eguro  de  la  enfermedad  de  base.  En  la  población  estudiada,
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